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1. OBJETIVO(S)

Realizar primeira consulta médica no ambulatério de genética geral do Servigo de
Genética Clinica aos pacientes que estdo em investigacdo e/ou diagnosticados com doencas
genéticas e/ou raras proporcionando um atendimento individualizado e acolhedor.

2. RESPONSAVEL

Médico Geneticista

3. MATERIAIS NECESSARIOS

. Computador e impressora;

° Caneta;

. Régua Antropométrica;

° Balanga;

° Fita Métrica;

° Estetoscépio

. Agua e sab3o liquido ou alcool & 70%;
° Paquimetro;

° Orquidémetro

. Tensidmetro

4. DESCRICAO DO PROCEDIMENTO

4.1. Realizar a consulta médica dos pacientes marcados pela primeira vez pelo
PRONTO/SAME acolhendo os pacientes que estdo agendados, avaliando queixa principal,
antecedentes pessoais e patoldgicos pregressos, histéria familiar, exames prévios ja
realizados;

4.2. Realizar a higienizacdo das maos conforme protocolo de higienizacdo das mados
PRT.NSP.002 V.5 2022 — Protocolo de higienizacdo das maos;

4.3. Realizar exame fisico céfalo-caudal minucioso;
4.4 Realizar a higienizacdo das maos conforme protocolo PRT.NSP.002 V.5 2022;
4.5 Elencar hipdteses diagnosticas e definir fluxo de investigacdo otimizado;

4.6 Realizar aconselhamento genético pré-teste para paciente e familiares presentes no
atendimento;
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4.7 Discutir principais duvidas e fazer orientagdes de seguimento do caso com
agendamento do retorno para ambulatério especifico, caso esteja disponivel, ou para
ambulatdrio de genética geral;

4.8 Realizar evolugdo médica utilizando a Sistematizacao da Assisténcia no AGHUXx;
4.9 Discutir demandas com a enfermagem diante das necessidades dos pacientes;

4.10 Manter ambiente de trabalho limpo e organizado.

5. RECOMENDAGOES

6. ACO

5.1 Durante a consulta médica da genética sera feito um levantamento de todo o histérico
pessoal e familiar do paciente e/ou casal e, com essas informagdes, sera verificado o risco
de haver uma doenca genética. Para alguns casos serd necessario a realizacao de testes
genéticos para confirmac¢do da doenca e o risco de recidiva da doenca na familia.

5.2 A escolha dos exames complementares e genéticos devem ser justificados, e sua funcao
na investigacao da hipdtese diagndstica deve ser esclarecida ao paciente juntamente com o
significado e alcance dos resultados.

ES EM CASO DE NAO CONFORMIDADE

6.1 Em caso de ndo conformidade ou Evento Adverso, notificar no VIGIHOSP de acordo com
o item notificado;

6.2. Em caso de recusa do paciente, informar quanto aos riscos da ndo realizacdo do
procedimento e/ou seguimento de investigacdo da genética, deixar registrado no prontuario
dele.

7. FLUXOGRAMA

NA - N3o Aplicavel.
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9. APENDICE

Apéndice A — Prontuario consulta de primeira vez

Hospital Universitario Professor Alberto Antunes

Servigo de Genética Clinica
# PRIMEIRA CONSULTA #

Data:

DADOS DE IDENTIFICAGAO

Mome do Paciente: N° do prontudrio:
Sexo de criagio: Masculino Feminino Mao definido

Data de nascimento (dd/mm/aaaaj: Idade atual

Maturalidade (Cidade/UF): Procedéncia (Cidade / UF):

MNome da mae: Idade da mae:

Maturalidade da mae (Cidade / UF):

Mome do pai: |dade do pai:

Maturalidade do pai (Cidade / UF):
Contatos (telefones / Email):

Encaminhamento (anotar a especialidade ou servigo que encaminhou e o pedido/motivo):

Motivo da consulta para o paciente/familiar:

ANTECEDENTES PERI E NEONATAIS DO PACIENTE

Tempo de gestagio? Termo Pré-termo (<37s) Pos termo (>42s) Sem informagao
Dados antropomeétricos ac nascimento (ndo havendo informagao, use "?" no campa)

Peso: g Comprimento: cm PC: cm Apgar 1° Apgar 5'
Intercorréncias neonatais ? Sem informacao Nao Sim.

Descreva intercorréncias neonatais:

MNecessitou de cuidados em UTIVUCI? Sem informacgio Nao Sim

Alta da maternidade com dias de vida (ndo havendo informagao, use “?" no campo)

Teste do pezinho? Sem informagao Nao Sim.

Data / Resultado do teste do pezinho:
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ANTECEDENTES PESSOAIS
DNPM informar a idade em meses/anos. (N&o havendo informacao, colocar “?" no campo):
Sustentou a cabega Sentou sem apoio Engatinhou
Andou sem apoio Falou palavras Sem informag&o
Convulsdes? Sem informacgao Nao Sim.

Idade de inicio e medicamentos

Internagtes elou cirurgias: Sem informagac Nao Sim
Descreva:

ANTECEDENTES FAMILIAIS (Anexe o HEREDOGRAMA com pelo menos 3 geracoes)

Consanguinidade entre os genitores? Sem informacac Nao Sim. Descreva abaixo.
Recormréncia? Sem informacao MNao Sim. Descreva abaixo.
Presenca de outros defeitos congénitos: Sem informagao Mao Sim. Descreva abaixo.
Exames prévios: Sem informacgao Nao Sim.  Abaixo descreva o exame, data, resultadoe laboratdrio.

ANTECEDENTES GESTACIONAIS DO PACIENTE

Intercorréncias gestacionais? Sem informagao Nao
Sim Sangramento via vaginal Perda de liquido via vaginal
DHEG Diabetes gestacional Convulsges
Febre Rash cutdneo

QOutros — Descreva:

Doengas cronicas maternas (3 meses antes de engravidar até o fim da gestagio)?

Sem informacio Nao
Sim Hipertensao arterial sistémica Diabetes Mellitus
Hipotireoidismo Hipertireoidismo Epilepsia

Doengas auto-imunes. Descreva:

QOutros. Descreva

Tabagismo? Sem informagdo Mao Sim
Ingestao de alcool? Sem informagdo Mo Sim
Consume de drogas? Sem informacao MNao Sim.
Uso de medicamentos? Sem informagao Nao Sim.

Descreva drogas e medicamentos usados:
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EXAME FisicO
Antropometria Peso: g/lKkg Comprimento/Estatura: cm PC: cm
QOutras medidas relevantes:
Ectoscopia: ~ Proporcional? Sim N3o. Descreva:
Simétrico? Sim NaEo. Descreva:

QOutras observagbes gerais:

Descreva os achados da regido craniofacial e pescogo:

Descreva os achados observados do tdrax, ACV, abdome e coluna vertebral:

Descreva os achados dos membros:

Descreva os achados da genitalia, perineo e dnus:

Descreva os achados em pele e anexos:

Descreva o exame neuroldgico:

INFORMAGOES ADICIONAIS DE ANAMNESE E/OU EXAME FiSICO:

CATEGORIA DIAGNOSTICA E HIPOTESES NOSOLOGICAS E ETIOLOGICAS

CONDUTA (exames e avaliagdes; orientagbes; prescrigdes: planejamento de retorno, etc):

REPONSAVEIS PELA CONSULTA:

Fonte: autoria prépria do SGC/HUPAA/EBSERH
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Apéndice B — Prontudrio consulta de retorno

SERVIGO DE GENETICA CLINICA

# RETORNOS #

Data

N° do prontuario:

Intercorréncias e/ou novas queixas:

ldade atual:

Resultados dos exames complementares e/ou avaliagbes especializadas:

Complementagao de dados da anamnese:

Exame fisico atual (Comparativo: indentificar sinais mantidos e novos ):

CATEGORIA DIAGNOSTICA E HIPOTESES NOSOLOGICAS E ETIOLOGICAS

CONDUTA (exames e avaliagbes; orientagbes; prescrigdes; planejamento de retorno, etc):

REPONSAVEIS PELA CONSULTA:

Fonte: autoria prépria do SGC/HUPAA/EBSERH .
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10. ANEXOS

NA - Ndo Aplicavel.

11. HISTORICO DE REVISAO

Isabella Lopes Monlleo

Marshall Italo Barros Fontes

- RESPONSAVEL PELA ~ -
VERSAO DATA ELABORAC A0 DESCRICAO DA ATUALIZACAO
Ana Karolina Maia de Andrade
Chrystenise Valeria Ferreira Paes Institui a Rotina de consulta médica
1 29/11/2023 no ambulatério geral de genética

clinica
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Elaboragao:
Ana Karolina Maia de Andrade Data: / /
Médica geneticista / Unidade de Andlise Clinica e Andtomo patoldgico -
UACAP
Data: / /
Chrystenise Valeria Ferreira Paes
Enfermeira RT/ Unidade de Anélise Clinica e Anatomo patoldgico — UACAP
Isabella Lopes Monlleo Data: / /
Médica geneticista / Unidade de Analise Clinica e Andtomo patoldgico -
UACAP
Marshall Itallo Barros Fontes Data: / /
Médica geneticista / Unidade de Andlise Clinica e Andtomo patoldgico -
UACAP
Analise:
Ednaldo Almeida Gomes Data: / /
Chefe da Unidade de Laboratério de Analise Clinicas
Validagao:
Servigo de Controle de Infec¢do Relacionada a Assisténcia a Saiide/Unidade
de Vigilancia em Saude Data: / /
Setor de Gestdo da Qualidade
Aprovagao:
Data: / /

Valtuir Barbosa Félix
Chefe da Divisdao de Apoio Diagnodstico e Terapéutico

Permitida a reprodugdo parcial ou total, desde que indicada a fonte




